





Investigacion

¢ Generamos y mejoramos el conocimiento de la
enfermedad entre profesionales e investigadores,
subvencionando el tiempo de nuestro equipo para que puedan
participar en la elaboracion de articulos cientificos y sociales, asi
como en la organizacion de Congresos, que sirven para generar
y mejorar el conocimiento de la enfermedad.

En este sentido, como DEBRA Internacional, organizamos cada
tres anos un Congreso donde se dan encuentro los
mejores investigadores del ambito internacional,
con el fin de establecer las lineas prioritarias de
investigacion y evitar duplicidad entre equipos de
investigacion. Organizamos el Congreso en 2012, en
Marbella, al que acudieron 120 investigadores inter-
nacionales. Fue un esfuerzo del equipo de DEBRA al com-
pleto. En este Congreso participaron también algunos jovenes
afectados en una mesa redonda donde explicaron a los cienti-
ficos de primera mano cuales eran sus principales problemas y
deseos. El representante espanol liderd la mesa y en la sesion
de clausura expuso las conclusiones de lo que habian querido
transmitir.

También hemos organizado dos de las denominadas “jorna-
das de la EB” que consisten en sesiones multi-disciplinares
entre afectados y profesionales, asi como una sesién formativa
abierta a cualquier profesional interesado. Varios de vosotros
habéis participado en alguna de ellas. Esta es una importante via
de relacionar a los afectados con los profesionales directamente.
La organizacion de estas jornadas involucra a muchos profe-
sionales de distintas disciplinas, por lo que es complicada, pero
estamos intentando llevar a cabo la tercera.

Hemos participado en un Estudio de los Servicios de Sa-
lud de la Union Europea, llamado “Burquol”, junto a la Fe-
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deracion de Enfermedades Raras (FEDER), la Fundacion Canaria
de Investigacion y Salud (FUNCIS) y el Instituto de Salud Carlos
Il (ISCIN), dirigido a cuantificar los costes socio-econémicos y
calidad de vida de pacientes y cuidadores. Este tipo de estudios
sirve para mejorar los servicios de salud, estableciendo prio-
ridades, y creando conciencia en las organizaciones europeas
de salud para la asignacion de los recursos necesarios para los
afectados.

Tenemos en marcha con Intersocial, un estudio que pre-
tende analizar cémo las manifestaciones de la EB,
como la sindactilia, influyen sobre la autonomia del
afectado, con el fin de encontrar productos de apoyo en el
mercado, o de fabricacion casera, que permita que el afectado
pueda hacer actividades cotidianas sin ayuda del cuidador, como
diseno de manoplas que permiten coger cubiertos, peinarse, es-
cribir, lavarse los dientes, etc.

* Actuamos como defensores de vuestros derechos
en estudios de investigacion, asegurandonos de que la
investigacion cumpla con la normativa y respete todos los dere-
chos de los participantes.

Ejemplo de esto es el proyecto Capoira, de Eurordis, a través
del cual se formé nuestro personal. Posteriormente Evanina os
impartié formacién a vosotros y a socios de otras asociaciones
sobre sus derechos como pacientes de cara a un ensayo clinico.

* Promovemos y favorecemos la investigacion que
es mas demandada por vosotros y que mejor cu-
bre vuestras necesidades. Evanina como representante
de DEBRA - PIEL DE MARIPOSA participa en las reuniones
de DEBRA Internacional en las que se establece la
estrategia de investigacion mundial sobre EB.

También fuimos promotores de un estudio absolutamente pio-
nero a nivel mundial, que se llevd a cabo en Espafa y en el que
participamos miembros del equipo, profesionales del Sistema
Nacional de Salud y 58 socios. Este estudio tenia como fin
conocer cuales eran los temas a investigar que mas
os interesaban. Gracias a las conclusiones de ese estudio,
que mostraban que las personas con EB tienen tanto interés en
que se investigue y encuentre una cura, cComo en que se encuen-
tre una solucién al picor o a la sindactilia. DEBRA Internacional
ha adaptado su estrategia de investigacion y ahora financia es-
tudios dirigidos a mejorar el dia a dia de las personas afecta-
das. Esto es especialmente importante en enfermedades raras,
donde investigar es dificil y los recursos son limitados. Este tipo
de estudios son muy importantes ya que determinan qué se in-
vestigara y es importante que los socios participen.Os
enviamos cuestionarios a |54 socios y respondisteis 58.



Dentro de esta labor de promover y favorecer la investigacion,
todos los anos participamos en la solicitud de financia-
cion para proyectos de investigacion junto con los
centros de investigacion espafoles que lo solicitan y
enviamos a DEBRA Internacional documentacion de apoyo a
esos centros de investigacion.

e Informamos a investigadores y empresas de cua-
les son las opiniones y necesidades de las personas
con EB para que puedan desarrollar productos mas
adecuados a sus necesidades.

Nuestras enfermeras llevan a cabo pruebas de materiales de
cura con el fin de evaluar cuales son los mas adaptados a la EB,
(Mepilex Transfer AG, Exufiber, Polymem) y donde las opiniones
y necesidades de los afectados son lo prioritario.

¢ Facilitamos a los investigadores el acceso a per-
sonas con EB y favorecemos la colaboraciéon de los
afectados con los investigadores. Como formamos par-
te de la red internacional de DEBRAs, tenemos la informacion
sobre ensayos clinicos que realizamos, en los que se invita a
participar a personas de distintos paises con EB, e inmediata-
mente os lo transmitimos por si estais interesados en formar
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parte y cumplis las condiciones de reclutamiento. Nosotros nos
encargamos de que optéis a la participacion en igualdad de con-
diciones.

¢ Os mantenemos al tanto de las investigaciones
que se estan llevando a cabo a nivel mundial y os ex-
plicamos en qué consisten y como se desarrollan, y difundimos
todo eso en redes sociales, nuestro foro de profesionales, etc.
También becamos profesionales para acudir a jornadas de for-
macién nacionales e internacionales e invitamos a investigado-
res a acudir a nuestro Encuentro Nacional para que nos cuenten
la situacion de primera mano.

¢ Participamos en ensayos clinicos como financiadores
y/o aportando nuestra experiencia y conocimiento.Ademas, lle-
vamos a cabo la coordinacién y el contacto con las familias que
toman parte en ellos.

Una vez conseguido que nuestros diagnosticos se hiciesen en
Espana, nos planteamos qué mas podiamos hacer, y de aqui
surgio el CEICEB, Consorcio Espanol para la Investigacion y el
cuidado clinico del paciente con Epidermdlisis bullosa. Un Con-
sorcio dirigido a fomentar la investigacion en EB formado por 2
empresas biotecnolégicas, 4 centros de investigacion, 4 Hospita-
les, publicos y privados,y DEBRA.

Este Consorcio naci6é con el objetivo de generar un proyecto
trasversal en terapia celular y terapia génica. Se consiguieron
pequenas financiaciones a nivel local (Comunidad de Madrid y
Diputacion de Guiplzcoa) para abordar partes del proyecto
global.

El primer éxito del Consorcio fue una ayuda “Innpacto” del Ml-
NECO (Ministerio de Economia y Competitividad) donde tam-
bién participaron mas hospitales como centros de investigacion.
El proyecto del Ministerio era un proyecto global sobre piel,
con una parte importante sobre Epidermdlisis bullosa, y fue la
semilla que a continuacion permitid la generacion y la finan-
ciacion, con un millén de euros por parte de Kutxabank del
primer ensayo clinico sobre EB que se llevé a cabo
en Espafa.

Fue un ensayo clinico en fases |-l de “terapia celular” referido a
la variedad distroéfica, que consistid en crear una lamina de piel
“quimérica” a partir de queratinocitos del paciente y fibroblas-
tos de un donante compatible. Estas células podian producir el
colageno VII, que es la proteina afectada en la EB distrofica. Esta
lamina se coloco sobre 12 afectados con el fin de mejorar la
cicatrizacion y resistencia de la piel.
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La parte cientifica la liderd la biotecnologica Cellerix (compafia
biofarmacéutica), y la parte de los afectados la lideré nuestra
Asociacion, que participé coordinando a los pacientes y salva-
guardando sus intereses. El coste que supuso para la asociacion
fue de 60.000€ en cuatro afios.

Paralelamente a esto, las necesidades de los integrantes
de la Asociacion, de vosotros, han crecido, igual que
ha crecido el nimero de socios,y decidimos que debiamos
dedicar los fondos a dar respuesta a las preguntas
y necesidades de vuestro dia a dia. Asi contratamos a
dos enfermeras (Nati y Esther que este afo cumplen 9 anos en
la Asociacion), una trabajadora social (Estrella que lleva 8 anos
con nosotros) y alguien dedicado a afianzar los ingresos y mejo-
rar el conocimiento de la enfermedad en la sociedad (Minerva).

Las necesidades del dia a dia incluyen cosas tan basicas y nece-
sarias como conseguir el material de cura de forma gratuita o
recibir consejo sobre las curas por parte de personas especia-
lizadas en la enfermedad. Necesidades que no estan cubiertas
por el Sistema Nacional de Salud.

Teniendo en cuenta el nivel de apoyo que queremos proporcio-
naros, el equipo de atencion directa (enfermeras, trabajadoras
sociales y psicologas) alin necesita crecer.

La experiencia de otros DEBRAS es que, cuando han
logrado que el Sistema Nacional de Salud asuma
parte del trabajo de atender a las familias, han po-
dido hacer mayores aportaciones econémicas a la
investigacion.

Por otro lado, la gran ventaja de estar integrados en
la red de DEBRAS, es que las asociaciones de algunos paises,
como DEBRA Reino Unido y DEBRA Austria disponen de una
financiacion tal, que pueden dedicar millones de euros cada ano
a la investigacion, y los resultados son en beneficio de
todas las personas con EB, independientemente de
donde vivan.

El coste de la investigacion

Sabemos que a algunos de vosotros os gustaria que contribu-
yésemos de forma mas cuantiosa a la investigacion. Para poder
tomar una decision como Asociacion, es importante conocer
qué supone esto.
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En primer lugar, hay que saber cuéles son las etapas en el desa-
rrollo de una terapia o un farmaco.

El proceso de desarrollo de nuevas terapias tiene una
serie de fases:

¢ INVESTIGACION BASICA

para profundizar en el conocimiento de los mecanismos
que dan origen a la enfermedad.

¢ INVESTIGACION PRECLINICA o FASE 0

se realiza utilizando cultivos celulares, érganos aislados o
animales, para descubrir un tratamiento.

¢ INVESTIGACION CLiNICA

que incluye ensayos clinicos FASE | a IV: se lleva a cabo
en humanos. En la fase | se demuestra la “seguridad” del
tratamiento y se estudia cédmo el cuerpo absorbe y usa el
farmaco. En la fase Il se debe demostrar su eficacia, mos-
trando mejores resultados que un placebo. La Fase Ill eva-
la la eficacia y seguridad del tratamiento experimental con
respecto a las alternativas terapéuticas disponibles. La Fase
IV se realiza después de la comercializacion del farmaco.

Los ensayos preclinicos cuestan unos 90.000€ anuales
y duran de media dos o tres anos. Es decir, para acome-
terlos debe haber disponible una suma de entre
180.000€ y 270.000€. No se deberia comenzar ningun
ensayo que no tenga garantizada la financiacion total, por-
que puede darse el caso de que se tenga que despreciar el
trabajo de varios anos porque al final falte financiacion.

Los ensayos clinicos en las primeras fases cuestan
entre 400.000€ y 1.000.000€. Los de fases avan-
zadas cuestan entre 2.000.000€ y 10.000.000€.

Desarrollar un producto farmacéutico tiene un
coste de mas de 2.000 millones de euros en un pla-
zo de 10-15 anos.

El ano proximo, DEBRA Internacional tiene previsto financiar
estudios de investigacion dirigidos al cuidado de las heridas, que
se prevé puedan necesitar una financiacion elevada, y estudios
de investigacion dirigidos a ideas novedosas sobre las cuales
hay pocos datos y que tendran un coste aproximado de entre
10.000 y 50.000€.
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(Qué puede hacer DEBRA-PIEL DE MARIPOSA?

Como la capacidad econémica de DEBRA es limitada en com-
paracion con un presupuesto habitual de investigacion, dedi-
camos nuestros esfuerzos a todas las iniciativas mencionadas
anteriormente y contribuimos con cantidades parciales como
co-financiadores de algunos de esos proyectos, junto con otras
asociaciones y entidades.

¢Qué no puede hacer DEBRA Espaiia?

Como podréis entender por las cifras de coste de un proyecto,
aln en sus fases tempranas, no nos es posible financiar la inves-
tigacion basica y clinica al completo.

En este contexto, la contribucion que podemos hacer desde la
Asociacion es muy limitada. Por este motivo priorizamos dedi-
car los recursos financieros a dar el apoyo directo a las familias
que lo necesitan hoy, a través de las trabajadoras sociales, psi-
cologas y enfermeras. Nuestro propésito cada anho es mantener
una reserva equivalente al presupuesto de funcionamiento de
nueve meses para garantizar la pervivencia de la Asociacion en
caso de tener un bache de recaudacion por cualquier motivo.
Nuestra intencion es dedicar el resto de los fondos a la investi-
gacion y a proyectos en marcha, ya que con nuestros recursos
de momento no podemos iniciar y financiar por completo un
proyecto.

{Como puedes ayudar a que sigamos siendo activos en investigacion?

¢ Participa en los cuestionarios que enviamos.
¢ Participa en la Asamblea General de Socios.

¢ Participa en ensayos clinicos siempre que
lo veas oportuno.

e Haznos todas las preguntas que estimes ne-
cesarias porque de esta forma se genera mas

conocimiento sobre lo que os preocupa y esto
a su vez da forma y determina qué y como se
investiga.

¢ Sigue apoyando todo lo que suponga un
avance en el conocimiento de la enfermedad.

° Promueve alguna iniciativa de recaudacion
para contribuir al trabajo de la Asociacion y a
la investigacion que financia.
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